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Az epilepszia az USA-ban a lakossag 0,5-
1,0%-at érinti
Incidenciaja 30,9-56,8 100.000 lakosra

A népesség 7%—8%-anak életében
legaldbb egyszer van epilepszias rohama.

Karis JP ACR Appropriateness Criteria: Epilepsy AINR Am J Neuroradiol 2008; 29:1222-24

Benignus (20-30%): Néhany év mulva kezelés
nélkiil elmalik

Farmakoszenzitiv (30%): Gyogyszerrel konnyen
beallithaté, néhany év mulva elmulik
Farmakodependens (20%): Egész életen at
szedett egy-t6bb gydgyszerrel rohammentes

Nem lehet
gyogyszerrel rohammentességet elérni

Guerrini R Epilepsy in Children Lancet 2006; 367: 499-524

i) Simplex partialis roham (tudatzavar nélkiil)
1) Motoros tiinetekkel
2) Somatosensoros vagy specialis sensoros tiinetekkel
3) Vegetativ tiinetekkel
4) Psychés tiinetekkel (magasabbrend agyi funkciok z
i) Complex partialis rohamok (tudatzavarral)
1) Indulés simplex partialis rohamként
a) Automatismusok nélkil
b) Automatismusokkal
¢) Indulaskor is tudatzavarral, automatismusok nélkiil

i) Partialis rohamok, melyek secunder generalizalt rohamma alakulnak

II. Generalizalt rohamok
i) Absence és atipusos absence rohamok (lehetésges elemek: enyhe clonusos, atonids, tonusos
vagy vegetativ tiinetek vagy automatikus smintdk
ii) Myoclonus rohamok
iii) Clonusos rohamok
iv) Tonusos rohamok
v) Tonusos-clonusos rohamok
vi) Atonids rohamok

11l. Nem osztélyozott rohamok

Gyermekeknél
Corticalis fejlgdési rendellenességek
Periventricularis leukomalacia
Felnétteknél
Dysgeneticus és egyéb corticalis tumorok
Hippocampalis sclerosis

Az epileptogén lézié kimutatadsa, a mechanizmus
felderitése
M ezelés megalapozdsa
Progressziv elvaltozas eltavolithaté
Nem progressziv elvaltozas okozta terapia rezisztens
epilepszia
meggyadgyithatd, vagy
gyogyszeresen kezelhet6vé tehetd, vagy legalabb
egyes tinetei csokkentheték




Kiilonos alaku, sajatos életmédu fura tengeri halfaj. Szépen
abrazolhaté rontgenfelvételen.

A fokalis epilepsziak kb. 60 szazaléka temporalis lebeny
eredeti

A temporalis epilepsziak kb. 60 szazaléka
hippocampalis eredetii

A karosodott hippocampus eltavolitasa jelent6s
javulast vagy teljes gyogyulast hozhat

HS és egyéb elvaltozas egyiittes el6fordulasa

Nem zdarhato ki ok-okozati dsszefiiggés: dysgenesis,
perinatalis karosodas, tumor, trauma, fert6zés okozhat
hippocampus karosodast

ornu Ammonis — Ammon’s horn

pes

hippocampi

g
E
H

fornix

calcar avis

Walther C, Endeavour 2002; 26 (2): 41-44

POSTERIOR

A temporalis lebeny 6si (paleocorticalis)
részlete, a limbicus rendszer tagja
Kiterjedt kapcsolatai vannak

a telencephalonnal,

a diencephalonnal és

a mesencaphalonnal
Fontos szerepet jatszik

a memoria feldolgozasaban és a tanulasban

az érzelmek és a viselkedés kidolgozasaban
Kéros esetekben epilepsziat és/vagy memoria
problémat okoz




Posterior

Indusium Griseum

Denticulatus

Fimbria

Band of Giacomini

DS = suleus fimbriodentatus

HS = suleus hippocam palis

Anterior

tateriar

perirhinalis

Szekvencia cél

TSEvagy FSE 17 nagy felbontis |Aelimés |
/ rekonstrukciok Corticalis FR, miitéti tervezés

] A hippocampusok és az egész agy
hippocampusok hossztengelyére részletes értékelése
merdelgesen az egész agyrol

2 , mint | A hippocampusok és az egész agy
az el6bbi részletes értékelése

DWI/ADC vagy DTI/ADC DDx, miitéti tervezés, lateralizacié
GRE T2* vagy SWI DDx (haemosiderin, calcificatio)

;(ontrasztos 3D T1, MRP, MRS, MRA, DDx, miitéti tervezés, lateralizacio
MRI

Axialis T2, 3D T1 rekonstrukcidk

Koronalis T2, FLAIR, 3D T1
rekonstrukciok




amygdala

A leggyakoribb epileptogén lézié
Alap: CA1, CA3 és CA4 szektorok
neuronjai vulnerabilitasa

MR-rel >90% szenzitivitas >50% neuron
veszteség esetén.

Patolégia
Atrophia
Felbomlott belsd struktira
Gliosis
Tagult T szarv
Fornix atrophia
Mammillare atrophia




39 éves ng, bal HS, jobb Hi oedema STE utan

CT-n meszesedések a hippocampusban.
MR-en kifejezett kontrasztanyag halmozas.

Kétoldali hippocampus oedema és
haemosiderin maradvanyok.

TE=35 ms SV MRS
Csokkent NAA és emelkedett ml jobb oldalon

- ﬂ w5

Bal T medialis ganglioglioma és bal HS




Axialis T2 és kontrasztos T1

A fejlédési rendellenességekkel kapcsolatos
Diagnosztikai, prenatalis és génhordozok vizsgalata ismeretanyag robbandsszerii novekedésében
Pontosabb egyéni, illetve csaladi ismétlGdési prognézis alapet6 szerepe van az
Tovabbi, felesleges vizsgalatok elkeriilése
A kovetés révén a kiséré komplikaciok korai észlelése Anatémia és fejl()'déstan
A bizonytalan diagnézis okozta stressz cs6kkentése
A szﬁlt’il;(felkmkentése a biintudat alél, hogy 6k okoztak a Molekularis genetika
gyermek rokkantsagat - P
A molekularis folyamatok felderitése a specifikus terapiak Biokémia
kidolgozasahoz vezetd ut els6 lépése (a hibas gén
miikodésére késbbb is sziikség lenne az agyban)

Az agytorzs és cerebellum mas betegségekben is fontosak e v,
(trauma, infectio, neurodeg., szemmozgas, vestibularis, fejlodesenek
légzésszabalyozas, autizmus, mentalis és kognitiv zavarok)

Doherty D et al. Lancet Neurol. 2013 April ; 12(4): 381-393 Barkovich AJ et al, Brain 2009; 132: 3199-3230

Primer neurulacié
Eddig nem voltak tiinetei Szekunder neuruldcié, retrogressziv
Most sincsenek stlyos tiinetei — véletleniil! differencialédas
A rendellenesség ismert, kontroll vizsgalatot Ventralis indukcié
végziink Neuronalis proliferacié, differencialédas,
A beteg most keriilt olyan orvoshoz, aki hisztogenezis
képalkoto vizsgdlatra kiildte Cellularis migracié

Neuronalis organizacio

Mielinizacio, érés

Szerzett karosodasok




A velGlemez \
I6barazdava alakul, Ad . . .
T SLE : vy Cranioschisis Nyitott
kiindulva velGcsévé N 3 . .
2érédik. 5! | Anencephalia dysraphismusok
A neuroektoderma és \ Za, rt
ktod lvalik Il
o { Cephalocele dysraphismusok
diszjunkcid. | x
Mezench \ Chiari ;
A Subcutan masszaval

a bérfelszin kozé, a ot -4 & malformacio Subcutan massza
késébbi meninxek, - o ) 1L
A nélkdl

Hydromyelia

elételepe.

PAEDIATRIC NEURORADIOLOGY Nyitott dysraphismusok (mindig Chiari-ll-vel!)
— a plakdd kidomborodik
Myelocele — a plakdd a bérrel egy szintben

Spinal dysraphism:
a review of neuroradiological features Hemimyelomeningocele
with embryological correlations Hemimyelocele

and proposal for a new classification '

A/A. Nyitott dysraphismus:

Zart dysraphismusok subcutan
masszaval
Lumbosacralis
Lipomak duralis defectussal
a plakod és a

lipoma a canalis spinalison
helyezkedik el

a plakod és a lipoma a
canalis spinalison helyezkedik el

Terminalis myelocystocele

" membrano- Meningocele
epithelial




B/A. Zart dysraphismus subcutan B/A. Zart dysraphismusok subcutan
masszaval: masszaval:

w ‘)J \1 :

B/B. Zart dysraphismusok subcutan
massza nélkil:
Zart dysraphismusok subcutan massza
nélkiil
Dorsalis entericus fistula
Neuroentericus cysta

Dermalis sinus
Intraduralis lipoma

Kérosan megnyuilt gerincvel6
Perzisztal6 ventriculus terminalis

Spinalis segmentalis dysgenesis

B/B. Zart dysraphismusok subcutan massza nélkiil:

© AT Barkovich

Caudalis
sejttomeg

Retrogressziv
differencialédas .

(
/" Conus medullaris
/ Ventriculus terminalis

7 >
2 X
o : min
Kanalizacig © AT Barkovich T Flum temingle ¢ goriovicn




B/B. Zart dysraphismusok subcutan massza nélkiil:

Cranioschisis

Anencephalia

F. Nyitott dysraphismusok
G. Zart dysraphismusok
Chiari subcutan masszaval

malformacio

Cephalocele

Hydromyelia

Frontobasalis

»A csontos koponya defektusan
kitliremkednek a koponyalir
képletei”

ethmoidalis

Occipitalis

,»A kis hatso scalaban nem fér el a
cerebellum és az agytorzs”




A hirom primer Az it secunder Felnitt kori
vesiculum vesiculum megfeleloik

—~ Falak Oregek
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Az arc és az elGagy kialakulasa

Az el6agy hasadasa

Szegmentdcid (patterning):
A telencephalonbdl a féltekék, kamrak és corpus striatum kialakuldsa
A diencephalonbdl a thalamusok, hypothalamus és globus pallidus kialakulasa
A rhombencephalonbél a vermis és cerebellaris hemispheriumok kialakulasa

A myelencephalonbdl a nyiltvel6 és pons kialakuldsa AG Osborn

Arrhinencephalia
Arcrendellenességek
Cerebellaris hypo/dysplasia
Dandy-Walker kontinuum

10



»A nagyagy féltekék és a kozépagy
képletei nem valnak szét”

fekete nyilak: fuzionalt basalis ganglionok fekete nyilak:
fehér nyilak: fuzionalt thalamusok holoventriculus

A.J. Barkovich utdn

Azygos arteria‘ucerepri

anterior
‘]P/

r =
\‘ Corticalis keresztézi * )
, a kozépvonalat

Arrhinencephalia
Arcrendellenességek
Cerebellaris hypo/dysplasia
Dandy-Walker kontinuum
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BRAIN
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REVIEW ARTICLE

Brain 2009: 132; 3199-3230 | 3199

A developmental and genetic classification
for midbrain-hindbrain malformations

A. James Barkovich," Kathleen J. Millen®* and William B. Dobyns***

Lancer Neurol. 2013 A 12(4): 381-393. doi:10.1016/S1474-4422(13)70024-3.

Midbrain-Hindbrain Malformations: Advances in Clinical

Diagnosis, Imaging, and Genetics

Dan Doherty'!, Kathleen J. Millen', and A. James Barkovich?

ElsGsorban

Els6sorban
ElsGsorban

ME-P-M arany

Pons dorsalis konturja
obexig

Vermis CC mérete
Vermis 3 részének
aranya (kp. kisebb)
CEBELL fissurak iranya
(kor)

Alsé CEBELL foliumok
irdanya (axi)

Fastigium helyzete
Fissura primaria és
prepyramidalis

Doherty D et al.
Lancet Neurol.
2013 12(4): 381-393

Szegmentacio Ve Az Organizacié folyamata 1,5 éves
Proliferacié [ were korig tart, igy fejlédési
ol rendellenesség joval a sziiletés

Migrac utan is kialakulhat.

Organizacio
Doherty D et al. Lancet Neurol. 2013 April ; 12(4): 381-393
Barkovich AJ et al. Brain 2009; 132: 3199-3230

szegmentacios zavarok: az agytorzs
anteroposterior és dorsoventralis szegmentacids zavara
vagy a k6zépsé agytorzsi germinalis zonak kialakulasi
zavara okozta malformaciok
, az agytorzset és a cerebellumot jelent6sen
érintd (legalabb részben ismert patomechanizmusu)
fejlédési rendellenességekhez kapcsolod
malformaciok
, az agytorzset és a cerebellumot jelentésen
érinté agyi malformaciok (lokalis proliferacios,
sejtspecializacids, migracios zavarok és az
axonnovekedés zavarai), melyek patogenezise részben
vagy nagyrészt ismert
Feltehet6en
okozta kombinalt hypoplasia és atrophia

Barkovich AJ et al, Brain 2009; 132: 3199-3230

A normlis, B Dandy-Walker, C RELN mutécié, D tubulinopathia, E rhombencephalosynapsis, F Pontocer. hypoplasia
TSEN54 mutaci, G PC hypoplasia congenitalis diabetes, H CASK PH hypoplasia, | Pontin tegmentalis cap (sipka)
dysplasia, J 1a kongenitalis glikoliziciés zavar, K Joubert, L lzom-szem-agy betegség

Doherty D et al. Lancet Neurol. 2013 April ; 12(4): 381-393 Doherty D et al. Lancet Neurol. 2013 12(4): 381-393




A Inkomplett lissencephalia RELN Da ndy_walker ma Iformatio

mutaciéban,
C Rhombencephalosynapsis Lissencephalia cerebellaris

D Chudley-McCullough szindr. an
€ Pl TENaA it hypoplasiaval

Egyéb cerebellaris hypoplasiak
gyéb cerebellaris hypoplasia

(cobblestone)

I Horizontals tekintés bénulds és Rhombencephalosynapsis
progressziv scoliosis szindr.
Cerebellaris hyperplasia
Cerebellaris dysplasiak

Doherty D et al.
Lancet Neurol.

2013 12(4): 381-393 Doherty D et al. Lancet Neurol. 2013 April ; 12(4): 381-393

A leggyakoribb tiinetek:
Hydrocephalus és
kovetkezményei
Macrocephalia,
dolichocephalia
Fejlédési elmaradas
Hypotonia
Késébb ataxia
Ritkan IC
nyomasemelkedés miatt

»IV. kamraval kozleked6 epilepszia,

agyideg tunetek

liquorcysta, nagy hatso scala”

Poretti A et al in Boltshauser E,
Schmahmann J Cerebellar Disorders in
Children, Mac Keith Press, 2012

Ko6z0s jellemzék
Barkovich A J et al. Brain 2009

Hidnyzik - DWM
Megemelt — Blake-
tasak cysta
Normalis — ARCY

Lateralisan diszlokalt,

normalis

hemispheriumok

Pons hypoplasia

Nagy FP

Megemelt tentorium és

sinusok

Supratent.

hydrocephalus

(Magendie, Luschka) en
Barkovich A J et al. Brain 2009;132:319 Egyéb FR: CC, O encele, Nf)rmalls FP

Nincs cysta

PMG, HT, y SR =
BRAIN . conuorreroiar Poretti A et al in Boltshal hmahmann J Bolduc at al. Dev Medicine Child Neur 2009 v $ Normalis cerebrum
Cerebellars Disorders in Chi ac Keith Press, -~

Van - Joubert
Nincs - DWM

Részleges IV hiany
N/~ hemispheriumok




Ritka (100 alatt az irodalomban)
aemangiomas 100% Dorsoventralis mintaképzGdési zavar lehet
rterial anomalies 92% A vermis részleges vagy teljes hidanya
ardiac defects 33% . A cerebellaris hemispheriumok

ye abnormalities 24% congen. g osszeolvadtak
ternal/ventral defects 53% 4 A pons lapos, a mesencephalon is révid

A medulla viszonylag hosszu

Hidnyzonak a vermis harant rostjai, helyette
craniocaudalisan futnak

osterior fossa malformations 50%

\
/ - \ Barkovich Al et al. Brain 2009 Doherty D etal. Lancet
\ Neurol 2013

g%

o

i) A

OzaV et al. AINR 2008 Judd CD et al. AINR 2007 Widjaja E et al. Pediatr Radiol 2006 Doherty D et al. Lancet Neurol 2013

Toelle SP et al. Neuropediatrics 2002

Dorsoventralis

mintaképzédési zavar lehet

A vermis részleges vagy teljes

hidnya

A cerebellaris

hemispheriumok

osszeolvadtak

A pons lapos, a

mesencephalon is révid . R 4

A medulla viszonylag hosszu : S i " = aad

Fejrazés, hiperaktivitds, . . v o i martoma (MHAM, Cowden) szindréma része (iij neurocutan szindréma, 90-

impulzivitas L 4 100% bér + NYH, Gl, csont, KIR, szem, GU hamartomak, )

Gomez-Lépez-Hernandez / PTEN mutécié

(alopecia, trigeminus \ Kéros ganglionsejtek, hianyzik a Purkinje-réteg, hypertrophias granularis réteg

anaesthesia) Jéindulatd elvaltozas, de !

VACTERL (vert, anal atresia, # Cerebellum, rendszerint egyoldali, ritkan érintheti az agytorzset

card, tracheo-oesoph. fistula, = Kiszélesedett foliumok, gyriform minta

renal, limb) \ Halmozhat, lehet emelkedett perfizié
MRS: cs6kkent Cho, mi, NAA

Ishak GE et al. Brain 2012 - Osborn AG Diagnostic Imaging Brain, Amyrsis 2012

Anteroposterior és rostrocaudalis
szegmentdcids zavarok

Pontocerebellaris hypoplasia
Joubert szindréoma (JS), zapfog malf.
Cobblestone (utcaké) malformaciok R g Phaton de hosszdtectum

(Dorsalis és ventralis hasadék)
Hosszi medulla oblongata
(Corpus callosum rendellenesség)

Doherty D et al. Lancet Neurol. 2013 April ; 12(4): 381-393 Barkovich Al et al, Ann Neurol 2007; 62: 625-639




Multiplex agyideg tiinet
(hallaszavar, trigeminus
anaesthesia, facialis
paresis, nyelészavar)
Bizonytalan eredet
Pons hypoplasia

Harant koteg
gémbélyded/hegyes
keresztmetszettel
Alatta behtzédas

PCM, PCI hypoplasia
Elongalt medulla
Gyakran cerebellaris
hypo/dysplasia
Corticospinalis,
corticopontin hypoplasia

Jissendi-Tchofo P et al. AJNR 2009 . ‘ Jissendi-Tchofo P et al. AJNR 2009

Spasticus tetraparesis,

ment. ret., myoclonus

epilepszia, irritabilitas

EEG: epi. encephalop.

Tag kamrarendszer és

sulcusok (F)

CC hypoplasia, megkésett

myelinsatio (2 éves)

Cerebellaris hypoplasia

Nagy lateralis cystak

Szabalytalan cortex

N. dentatusok nem

ismerheték fel Ciliopathia (vermis fuzié zavara? Recessziv 6roklGdés,

Oliva inf. hidnyzik Sonic hedgehog-granularis sejt

Mérs. caudalis pons proliferaciés zavar?)

hypoplasia Hypotonia

prioticrossibuny jel,, . Kéros s’z?mmozga'sok Doherty D et al. Lancet Neurol 2013
TCS nem keresztezédik Alternal6 apnoe-tachypnoe Barkovich Al et al, Brain 2009; 132: 3199-3230

Sulyos hydrocephalus
Nagyon kicsi, dysplasicus vermis

Nagyon kicsi, dysplasticus cerebellaris hemispheriumok, esetleg
Nagy, lekerekitett mesencephalicus tectum cystak ((gyakran POMGNT1 vagy FKRP mutacid)

Lapos pons, benne kézépvonali ventralis hasadék Nagy, lekerekitett mesencephalicus tectum
Cerebellaris subcorticalis cystak (gyakran POMGnT1 vagy FKRP mutdcid) Kicsi, elGrehajlé pons, benne kézépvonali ventralis hasadék
Bifrontalis polymicrogyria ,macskaké” (ventralis transvers pontin rostok hianya)

Kis vermis kéros foliatioval

Clement E et al, Ann Neurol 2008 Barkovich Al et al, Brain 2009; 132: 3199-3230




Az oldalkamrak ependymalis felszine
mellett kialakul a germinalis matrix.

Benne kifejlédnek a neuroblasztok,
fibroblasztok, asztrocitak és endothelialis
sejtek.

A plexus chorioideus kialakul és liquort
kezd termelni.

Kongenitalis vaszkularis malformaciok

Normal term

commiséuralis
(CC ad HC)
LS .
afea septalis!
(AC).

> 190 millié
homo/heterotop axon N . ! -
A kapcsolatok részt vesznek * i / Osszetett génrendszerek iranyitjak Fontos a kézépvonali glia populacié
a beszédben, az absztrakt g z A N / A TELE/k6zépvonal mintaképzGdését F6ként az elsé Cing axonok
gondolkodasban és a e T 3 Az alapvetéen fontos commissuralis kozépvonalon valé athaladast
szenzoros informaciék 4 ! lemez kialakuldsat neuron-folyosok segitik
3 A corpus callosumon axont dtvezeté A kovetkez6 régiok a commissura
neuronok kijelolését hippocampi és anterior, az el6bbitél
Hidnya 6nmagaban enyhe Az axonok medialis iranyud el6re (14-15 GH) és hatra (18-20 GH-
novekedését ig, majd PP 2 héig) halad a CC

viselkedési problémakat . fejlédése ()
- Edwards T) et al. Brain 2014 Edwards TJ et al. Brain 2014

[Coronal view at 5.5 weeks gestation  Coronal view at 7 weeks gestation Sagittal view at 13 weeks gestation

komplex, interhemispher.
feldolgozasaban




Radiopaedia.org

Hol van a hiba?

Ischaemia

MEGALENCEPHALIA (MEG) 6nalléan vagy egyéb
elvaltozasokkal
CORTICALIS DYSGENESIS koéros sejt proliferacioval,
neoplasia nélkil:

Hemimegalencephalia

11. tipusu focalis cortical dysplasidk

Sclerosis tuberosa
CORTICALIS DYSGENESIS koros sejt proliferacioval és
neoplasiaval

DNET

ganglioglioma

Barkovich AJ et al. Brain 2012

cMD

MSG
a MIC+PNH

MCPHL MSGPNH

W -
2010) Roviditések és

01
MICHUGR (Bond et 3, 2005) Kkévetkemények
MSG (Castielet al.
2011)
MICHUGR (Grfith et al, . .
2008) MIC - Microcephalia
MICHUGR ith et ol

2008) MSG - Microcephalia
MIC+UGR (Kalay et al., 2011) elsimult gyrus mintaval

PGY - Pachygyria
PNH - Perventricularis
nodularis heterotopia

MIC+PGY (shen et al,, 2010)

STIL
MICKCMU (Alkuraya et al

2011, Bakircioglu
etal. 2011)

m MICMOPD1 (Bicknell et al.,
2011)

ORCa MICMOPD1 (Guernsey et al, IUGR -

o1

| E—

2011) A Sci
MICMOPD1 e novekedési retard

Venkitaraman, - i
R CMU - Cortic: fiyspIaSIa,
2L,2011) osztalyozatlan
MiCMOPD1 (Bicknel et a, N ”
2011) MOPD - Microcephalids
MIcMOPDL (Bicknell et o, .
011) osteodysplasticus
primordialis torpeség

MICssz (in lickstein et al

@
mouse) 2009)

GitronK MICsS2 (in
mouse)

Barkovich Al et al. Brain 2012

3. Organizacio

1. Proliferacié

Germinalis matrix

Medscape

Cortex

OFC = occipitofrontalis circumferencia

Caletors + Padaic s Maonstl, Examination Prosscols

CDC/NCHS Infant Head Circumference for Age

Percentiles (< 36 months)

Head
Circumfarence

Resuits:

Z score 4.18
Percantie 99.90

Decimal Precision: 2 %

Hesd Circumference for Age Percentile
Interpretation

Percentiie <3: Microzephaly
Percentle >= 3 and <g7; oMl nesd
orounersnca

Percentile >= 87; Macrooephaly

apos fil, Leigh, macrocephalia

MICROCEPHALIA (MIC) egyéb elvaltozasokkal
MEGALENCEPHALIA (MEG) 6nalléan vagy egyéb

elvaltozasokkal

Sclerosis tuberosa

CORTICALIS DYSGENESIS koros sejt proliferaciéval és

neoplasiaval
DNET
ganglioglioma

Barkovich AJ et al. Brain 2012
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Megnagyobbodott
H/lebeny

F szarv felfelé mutat
Eretlen neuronok, PMG,
ballonsejtek

SCHT

Architecturalis-cytoarchitecturalis (Palmini b és lla tipus):
megvastagodott cortex, elmosédott SZA-FA hatar, enyhe T2-FLAIR
jelfokozédas, gyakran hypoplasia, gyakori a T lebenyben, gyakran
kiterjedt és HS kiséri

Taylor (Palmini Ilb) kéros neuronok és ballon-sejtek, kifejezett T2-
FLAIR jelfokozédds, gyakran haromszog alaku, melynek csticsa az
ependyma felé mutat, gyakran extratemporalis

Neuronok szdma nagyobb
afelsd cort. és FA, kisebb
az alsé cort. rétegekben
N-nal kisebb ellenoldali
H/L - magyarazhatja a
funkc. hemispherectomia
alacsony hatasfokat

(Cyto)architectonicus FCD Taylor-féle FCD

Epilepsia. 3011 January ; S2(11: 158-174. doi: 10.1111/).1528-1167.2010.02

The clinico-pathological spectrum of Focal Cortical Dysplasias:
a consensus classification proposed by an ad hoc Task Force of
the ILAE Diagnostic Methods Commission

Ingmar Bliimcka-#, Maria Thom?, Eleonora Aronica®, Dawna D. Armstrong?, Harry V.
Vinters®, Andre Palmini®, Thomas § Jacques’, Giuliano Avanzini®, A. James Barkovich®,
Giorgio Battaglia'0, Albert Becker!!, Carlos Cepeda'?, Fernando Cendes !5, Nadi
Colombo 4, r Crina 19, J. Cross 16, Oliv lande1’, Frangois Dubeau’
John Duncan'?, Renzo Gue 0, Philippe Kahat ary Mathern?Z, Imad Najm??,
Cigdem Ozkara??, Charles Raybaud?5, Alfonso RepresaZS. Steven N. Roper?’ Noriko
Salamon?8, Andreas Schulze-Bonhage??, Laura Tassi3Y, Annamaria Vezzani®!, and
Roberto Spreafico®

FCD Typel Focal Cortical Dysplasia | Focal Cortical Dysplasia with abnormal tangential Focal Cortical Dysplasia with

(isolated) with abnormal radial cortical lamination (FCD Ib) abnormal radial and tangential
cortical lamination (FCD cortical lamination (FCD Ic)
1a)

FCD Type Il Focal Cortical Dysplasia with dysmorphic neurons (FCD | Focal Cortical Dysplasia with dysmorphic neurons and

(isolated) 1) balloon cells (FCD 1ib)

FCD Type Il Cortical lamination Cortical lamination Cortical lamination Cortical lamination

(associated with | abnormalities in the jacent to adjacent to djacent to any

principal lesion) | temporal lobe associated | & glial or glio-neuronal vascular malformation other lesion acquired during
with hippocampal tumor (FCD Iilb) (FCD Ilkc) carly life, €., trauma,
sclerosis (FCD ITla) ischemic injury, encephalitis

(FCD 11id)
Taylor (Palmini llb) =
. ________________________________________________________________|




Képi megjelenés — MR

ADC=2,41+0,2

Osborn AG: Diagnostic Imaging Brain, Amirsys 2012

Jol kordlirt, cystosus corticalis Ritkan anaplasticus vagy
terime fiatal (T) epilepszias malignus (GBL-szer(i glialis
betegben komponensekkel)
Gyakran cysta halmozé

muralis nodulussal

Leggyakrabban T lebeny

(>75%), FP convexitas

Halmozas (50%), meszesedés

(50%)

Szomszédsagaban lehet

corticalis dysplasia, el6fordul | -. L c
NF1/2-ben

Bal T medialis ganglioglioma és bal HS

Osborn AG: Diagnostic Imaging Brain, Amirsys 2012 Thom M et al. J Neuropathol Exp Neurol 2011
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1. Proliferacio
Germinalis matrix

3. Organizaci6

A germinalis matrixbdl a
neuronok a radialis gliasejtek
rostjai mentén a cortexbe
vandorolnak, majd ott
horizontalisan is vandorolnak,
hogy elfoglaljak végleges
helyiiket.

Kialakulnak a gyrusok és
sulcusok.

A commissuralis lemezbdl
kialakul a corpus callosum és a
commissura hippocampi.
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MALFORMACIOK NEUROEPENDYMALIS ELVALTOZASOKKAL:

Anterior dominans és diffiz, posterior dominans, nem nodularis
MALFORMACIOK GENERALIZALT KOROS TRANSMANTLE MIGRACIO MIATT
(radialis és non-radialis)

Anterior dominans vagy diffaz klasszikus, posterior dominans vagy diffuz klasszikus , X-hez

kétott LIS callosalis agenesissel, bizonytalan genitaliakkal, RELN tipusd LIS, varians LIS
FELTETELEZETTEN KESGI KOROS LOKALIS RADIALIS VAGY TANGENCIALIS
TRANSMANTLE MIGRACIO MIATT KIALAKULO MALFORMACIOK

(kivéve sav heterotopia; corticalis begyi s), sublobaris

dysplasia
KOROS TERMINALIS MIGRACIO ES A PIALIS HATARMEMBRAN DEFEKTUSAI
MIATT KIALAKULO MALFORMACIOK

Disztroglikan-laminin komplex rendellenességek congenitalis muscularis dystrophiaval

(WWS, MEB, Fukuyama, CMD cerebellaris hypoplasiaval) vagy anélkiil

Cobblestone malformécidk congenitalis gliko: rendellenességekben (CDG)

Cobblestone malformacidk ismert congenital ko: i0s rendellenesség nélkiil

Egyéb szindrémak corticalis dysgenesissel és marginalis glioneuronalis heterotopiaval, de

normalis sejttipusokkal

Barkovich Al et al. Brain 2012

e

A klasszikus LISS 85%-t a LIS és XLIS mutéciéja okozza
A LIS mutacié PO, a XLIS mutacio FP tulsulyu elvaltozasokat okoz

Pilz DT et al. Human Molecular Genetics 1998

Csak lanyok

Nagy variabilit: iterjedés,
tavolsag, sav vastagsag
CEBELL (3/5), FA (1/5), Hi
(1/5) jarulékos eltérések
Alacsonyabb 1Q

Korabbi, gyakoribb GTKR
Fiu magzat vetélés a
csaladban

Kelemen A et al.

2 ,1né

Kis variabilitas

Mindkét fiu vastag band, kozel a cortexhez
Révid, témzsi corpus callosum (2/3,2 m)
Csaladi halmozédas (2/3)

Kelemen A et al.
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Haltia M et al. Ann Neur 1997

ztroglikan O-glikozilaciéjaban részt vevé gének barmelyikének
mutdacidja okozhatja [~/ i
Sorozat:
Walker-Warburg (CMD 4)
MEB (muscle-eye-bi CMD 3)
Fukuyama congenitalis muscularis dystrophia (CMD 2)
CMD 1C és 1D tipus
Limb-girdle (végtagov) MD-k
VS secunder CC atrophia- Izom, szem és agyi tiinetek oka: hamszovetre jellemz6 alaphartya
hypoplasia } kialakulaséanak zavara -» radialis gliasejtek rosszul kapcsolédnak a pialis
Vermis hypogenesis lehet . - — alaphartydhoz -» kéros corticalis laminacié és - neuronok
Ep teriilett8] mély sulcusok Gvettan: NHT, gliosis, dysmorph, rosszul »tilvandorldsa” a hibas alaphartyan a pialis rétegbe
valasztak el i ED r,eurolrlmk, rétegzGdésirendellenesség, Adott génmutécio és a klinikai sulyossag kozott nincs direkt dsszefiiggés,
Roham/ epiegyéb tinetnélkill} e de a glikozilaciés gének 0 mutéciéi mindig sulyos fenotipust okoznak.
Barkovich AJ, Peacock W, Neurology 1998 Tuxhorn | et al. Epilepsia 2009 Barkovich AJ et al. Brain 2012

Egy lebenyt érint6 kiterjedt
dysplasia

A segmentum teljes cortexe
érintett

Nincs jelentés megnagyobbodas

1. Proliferacio . °
Germinalis matrix - ‘

Macskaké cortex/RMG

Kéros FA

AGYT/CEBELL hypo-dysplasia (nagy tectum,
dorsalis és ventralis pons hasadék, konkav
hatsé pons kontur, Z AGYT, multiplex
CEBELL cysta)

Hydrocephalus

CC dysgenesis, SP hiany

Clement E Thesis, Institute of Child Health, UCL, 2010

MALFORMACIOK (PMG) VAGY PMG-RE
EMLEKEZTETG CORTICALIS MALFORMACIOK,
vagy anélkul

PMG SCH-val vagy kall val

PMG SCH és kalcifikacié nélkiil, a lokalizacié alapjan osztalyozva

PMG szindrémék (a neuropatolégia eltérhet a klasszikus PMG-t6l)
VELESZULETETT ANYAGCSEREZAVAROK MIATT KIALAKULO
CORTICALIS DYSGENESIS (a neuropatolégia eltér a klasszikus PMG-
t6l)

Mitochondrialis és piruvat anyagcserezavarok

(Braks of a7, 20
Divees Salazar of

Peroxiszémalis zavarok
SMORPHIAS NEURONOK
NELKUL, 1. ES 111, TIPUSU FCD-K) késdi fejlédési zavar miatt

POSTMIGRACIOS FEJLODESI EREDETU MICROCEPHALIA (korabban
postnatalis MIC), sziiletési OFC —3 SD vagy nagyobb, késGbb az
OFC—4 SD alatt, agysériilés bizonyitéka nélkiil

Barkovich Al et al. Brain 2012 Barkovich Al et al. Brain 2012
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MALFORMACIOK POLYMICROGYRIAVAL (PMG) VAGY PMG-RE
EMLEKEZTETG CORTICALIS MALFORMACIOK, SCHIZENCEPHALIAVAL
vagy anélkil

PMG SCH-val vagy kalcifikaciéval

PMG SCH és kalcif 6 nélkiil, a lokalizacié alapjan osztilyozva

PMG szindrémak (a neuropatolégia eltérhet a klasszikus PMG-t6l)

MIATT KIALAKULO

CORTICALIS DYSGENESIS (a neuropatoldgia eltér a klasszikus PMG-
t6l)

Mitochondrialis és piruvat anyagcserezavarok

Peroxiszémalis zavarok
FOCALIS CORTICALIS DYSPLASIAK (DYSMORPHIAS NEURONOK
NELKUL, 1. ES II. TIPUSU FCD-K) késai fejlédési zavar miatt
POSTMIGRACIOS FEJLODESI EREDETU MICROCEPHALIA (korabban
postnatalis MIC), sziiletési OFC —3 SD vagy nagyobb, késébb az
OFC-4 SD alatt, agysériilés bizonyitéka nélkiil

Barkovich AJ et al. Brain 2012

A klinikai tiinetek nem feltétleniil tiikr6zik a méretet

Ritkak

Gyakran szovédnek egymassal
Gyakran nincsenek kiilsé jeleik
Lehetnek nagyon kicsik

Méretiik és az altaluk okozott klinikai tiinetek
nem feltétleniil aranyosak egymassal

A nagyobb rendellenességek a rutin koponya CT
vagy MR vizsgalaton abrazolédnak

A harom standard képsik nélkiil6zhetetlen

Kis corticalis rendellenességekhez sziikséges a
3DT1

Epilepszia esetén a koronalis T2 és (2 év felett)
FLAIR nélkiilozhetetlen

Az anatémian tul a jelzavarok is fontosak
Mielinizacid!
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Nézziik meg a k6zépvonalat!

Normalis

Chiari-spectrum

Hol van a hiba?

Kovessik a kamrak falat!
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Figyeljiink az
aszimmetridkra!

Kovessiik a tobbi
liquorteret!

Keressiik a jelzavart!

Axialis T2 és C-T1
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Gondosan elemezziik a cortexet!

Miitét el6tt: kettds bal frontalis
corticalis dysplasia

¥

e
R

Miitét utan: a
dysplasia
nincs operalva

o AR

Normalis Polymicrogyria Lissencephalia
3-5mm 5-8 mm >8 mm

2

#
A
&

T s
i)
7 2 -

&

Ismerjiik a spektrumokat!

» -
|, - ' )
kis
chiasma/n. opticus, hidnyzé septum
pellucidum,
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szaglaszavar és
hypogonadotrop hypogonadismus
Sulcus
olfactorius Bulbus és
tractus

T

i

®
 omd

Chiari-Il.

Syringohydromyelia

Tethered cord

Myelomeningocele

A.G. Osborn
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